
 



PRÓLOGO 
 
Abordar y presentar el tema de Farmacogenética y Farmacogenómica de una manera clara, 
precisa y accesible incluso para un lector lego en la materia, es un reto que ha sido enfrentado en 
forma sobresaliente en esta obra, por el Doctor Óscar Cóbar Pinto. 
 
Los avances científicos y tecnológicos en el área de genoma humano permiten iniciar la difícil 
tarea de dar respuesta a la creciente necesidad de una terapéutica medicamentosa más 
personalizada. Las diferentes respuestas presentadas por individuos y poblaciones humanas ante 
la administración de fármacos, hace necesario la continua búsqueda de las variables genéticas de 
población a través de una investigación científica seria, pero sobre todo con una base ética. 
 
Los conocimientos en biología molecular, los análisis genómicos y proteómicos integrados, están 
siendo utilizados cada vez más por grupos multidisciplinarios de profesionales, donde el papel del 
Químico Farmacéutico es clave, según lo enfatiza el Autor.  
 
Esta obra presenta los conceptos básicos de Farmacogenética y Farmacogenómica, considerando 
las bases moleculares de la terapéutica, la respuesta diferenciada a los medicamentos por parte 
de poblaciones humanas, así como la aplicación y análisis. 
 
Una de las fortalezas de este libro, es hacer frente a las limitaciones de otros textos con la 
presentación de datos provenientes de estudios sobre la diversidad de la genética en la población 
guatemalteca. 
 
Asimismo, considera datos de América Latina y discute sobre los requisitos de un laboratorio de 
investigación y de un laboratorio a nivel hospitalario en Farmacogenética y Farmacogenómica en 
Guatemala. 
 
Este libro tiene varias características diseñadas para ayudar a los profesionales y estudiantes a 
entender conceptos y principios importantes de la genómica. Dedica una importante parte a 
discutir sobre el Citocromo P450, considerando las enzimas que metabolizan los medicamentos y 
su incidencia en las diferencias genéticas de la población guatemalteca. 
 
Cada capítulo es abordado de forma coherente y ofrece un resumen conciso al final presentado 
por medio de una conclusión, lo cual hace más fácil la comprensión del material. 
 
Es importante mencionar que los estudios de la diversidad genética y el desarrollo de fármacos 
apropiados ya pueden realizarse en Guatemala, según lo indica el Autor, en esta obra que incluye 
además, información importante sobre química computacional y diseño “in silico” de 
medicamentos. 
 

Ana Lucia Valle, Ph.D. 
Junio de 2015 
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CONCEPTOS BÁSICOS 

 

En este primer Capítulo sobre Farmacogenómica 

y Medicina Personalizada, presentamos una 

visión general de esta emergente disciplina 

científica.  

Exponemos algunos conceptos básicos claves 

para ir avanzando en la lectura del libro y 

paulatinamente ir profundizando en la temática. 
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POLIMORFISMO 

GENÉTICO  

 

Presentaremos en éste capítulo el tema del Polimorfismo 

Genético y especialmente, el papel fundamental del 

Polimorfismo de Nucleótido Simple (SNP) en la respuesta 

individual a los medicamentos.  

Abordaremos los conceptos básicos estructurales, los 

esfuerzos de la comunidad internacional para 

caracterizarlos, finalizando con algunas aplicaciones 

clínicas y estudios recientes en poblaciones, dada su 

importancia para establecer el origen étnico de la población 

de nuestro planeta. 

 



 

Capítulo 3 
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BUSCANDO NUESTRAS RAÍCES Y 

CARACTERÍSTICAS GENÉTICAS DE 

LA POBLACIÓN GUATEMALTECA 

 

En este Capítulo, se avanzará en la discusión sobre los 

fundamentos genéticos de la Farmacogenómica, con una 

aproximación hacia el estudio de la diversidad genética de 

poblaciones, orientada a detectar secuencias genéticas 

implicadas en el origen de las mismas y su predisposición y 

respuesta a la aplicación de fármacos, concluyendo con una 

propuesta de crear en nuestro país, un “Programa de 

Estudio de la Diversidad Genética de la Población 

Guatemalteca”, orientado a analizar la estructura genómica 

y determinar el Mapa de Haplotipos de los diferentes 

grupos étnicos que componen nuestra población. 
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¿LOS GUATEMALTECOS Y SU 

GENÉTICA, QUE HEMOS HECHO 

Y QUE HAY POR HACER? 

 

Esta parte del libro se enfocará en continuar con el análisis de las 

bases moleculares de la genética de poblaciones, algunas 

características de nuestros grupos étnicos y se citarán algunos 

estudios que sobre la temática se han realizado en nuestro País. 

Iniciaremos con algunos conceptos fundamentales como el Exoma 

Humano y su relación con la genética de poblaciones, 

introduciremos los primeros conceptos sobre el Citocromo P450, 

para finalizar con investigaciones que a la fecha se han realizado en 

nuestro país y las que se encuentran en ejecución. 
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LOS PRIMEROS PASOS 

EN GUATEMALA 

 

En este Capítulo, nos enfocaremos en como son desarrollados los 

fármacos en la actualidad, utilizando modelos computacionales 

modernos en su diseño y como la Farmacogenómica es parte 

integral en su desarrollo.  

La forma de estudiar “in silico” al Citocromo P450 como la 

principal familia de proteínas involucradas en el metabolismo de 

medicamentos se abordará brevemente. 
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INICIANDO CON EL ESTUDIO 

DEL CITOCROMO P450 y EL 

METABOLISMO DE FÁRMACOS 

POR EL GUATEMALTECO 

 

En este Capítulo, iniciaremos con las principales 

características funcionales y estudios realizados 

sobre los Citocromos CYP2D6, CYP2C9 y 

CYP2C19, al conocerse que son responsables de 

más del 40% del metabolismo enzimático en el 

hígado humano de Fase I. 
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HACIA UN LABORATORIO DE 
FARMACOGENÉTICA Y 

FARMACOGENÓMICA EN GUATEMALA 
 

 

En este Capítulo, se profundiza en los conceptos utilizados para 

clasificar a un individuo por su capacidad de metabolizar 

fármacos, lo que depende de su perfil de enzimas 

metabolizadoras, principalmente CYP450, adicionalmente, 

nos enfocamos en algunas de las pruebas más importantes que 

deben realizarse en los laboratorios de investigación y 

hospitalarios en países como el nuestro para evaluar este perfil 

metabolizador, incluyendo el importante papel que juega el 

Químico Farmacéutico en ello.  

También se abordarán los avances tecnológicos en materia de 

secuenciación genómica y los pasos que se han dado para 

consolidar un laboratorio de Farmacogenética en Guatemala. 



 

Capítulo 8 

PRINCIPALES CITOCROMOS 
METABOLIZADORES DE 

FÁRMACOS; 

EL CITOCROMO CYP2D6, 
IMPORTANCIA CLÍNICA Y 

ESTUDIOS EN GUATEMALA 

 

CONTENIDO 

8.1. Introducción. 

8.2. El Citocromo CYP2D6 ¿Por qué? 

8.3. Estructura y Variantes Alélicas de 

CYP2D6. 

8.4. Estudios sobre CYP2D6. 

8.5. Conclusiones del Capítulo. 

  



PRINCIPALES CITOCROMOS 

METABOLIZADORES DE FÁRMACOS; 

EL CITOCROMO CYP2D6, 

IMPORTANCIA CLÍNICA Y ESTUDIOS 

EN GUATEMALA 

 

En éste y los siguientes dos Capítulos, se discutirá sobre la 

importancia del estudio en nuestro país de tres miembros de la 

“Superfamilia” de enzimas del Citocromo P450; CYP2D6, CYP2C9 

y CYP2C19, presentándose una visión general del polimorfismo en 

estas enzimas y sus implicaciones en el metabolismo de 

medicamentos.  

CYP2D6 es importante al estar involucrado en el metabolismo de 

cerca del 50% de los medicamentos de uso clínico actualmente en 

el mercado. 
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PRINCIPALES CITOCROMOS 

METABOLIZADORES DE FÁRMACOS; 

EL CITOCROMO CYP2C9 

 

En este Capítulo abordamos al Citocromo 

CYP2C9, al conocerse que metaboliza un 10% de 

medicamentos terapéuticamente importantes 

como anti-inflamatorios no-esteroidales y ser el 

responsable de un 15% de los procesos REDOX 

en el hígado. 
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PRINCIPALES CITOCROMOS 

METABOLIZADORES DE FÁRMACOS;  

EL CITOCROMO CYP2C19 

 

En los dos capítulos anteriores, discutimos el papel que juegan 

los miembros específicos de la “superfamilia” de enzimas 

CYP450 CYP2D6 y CYP2C9 en el metabolismo de fármacos, la 

importancia de su concentración en el organismo y relación 

directa con su respuesta a la administración de medicamentos, 

principalmente aquellos más utilizados en Guatemala. 

En este Capítulo abordamos a CYP2C19, al ser el responsable 

de aproximadamente el 6.8% de la actividad metabólica de la 

toda la familia de CYP450 y metabolizar medicamentos 

importantes como Inhibidores de la Bomba de Protones, entre 

otros. 
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